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◆ 患儿男，4岁，间断抽搐发作3年余

◆ 发作形式：睡眠中双肩抖动，右侧为著，持续约数秒至20s不等，

1-2次/日

◆ 发作间期脑电图：左侧枕、后颞区棘慢波、多棘慢波、慢波发放

◆ 查体：右侧眼睑、鼻翼、头顶、腹部、右上肢多处斑点状白斑

◆ TSC1、TSC2基因点突变检测：TSC1基因突变

病例摘要



脑电图



18F-FDG PET/CT

• 左侧侧脑室旁高密度灶，
邻近皮层葡萄糖代谢减
低（红箭头）

• 左侧颞叶局部皮层葡萄
糖代谢较对侧减低，脑
实质密度未见异常（白
箭头）



脑部MR

左侧侧脑室旁白质异常信号；

左颞叶、枕叶皮层及皮层下

异常信号。



◆ 完善检查后行癫痫灶（左颞顶枕叶区病灶）切除术

◆ 病理：FCDIIb，结合临床不除外TSC

◆ 临床诊断：TSC

◆ 术后6月随访：患儿无癫痫发作，Engel分级为I级

治疗及随访



术后脑部MR



◆ 儿童难治性癫痫

◆ 发作形式：睡眠中双肩抖动，右侧为著

◆ TSC1、TSC2基因点突变检测：TSC1基因突变

◆ 颅脑MRI：符合结节性硬化症（TSC）

◆
18F-FDG PET/CT：左侧侧脑室旁高密度灶，邻近皮层葡萄糖代谢减

低；左侧颞叶局部皮层葡萄糖代谢减低，脑实质密度未见异常。

病例特点



◆常染色体显性遗传性多器官受累疾病。致病基因为TSC1或TSC2基因，

也有患者未发现基因突变。

◆可影响多器官及系统，与多种良性错构瘤有关，如血管纤维瘤、横纹

肌瘤、血管平滑肌脂肪瘤。TSC患者有患恶性肿瘤的风险，主要位于

肾脏、脑、软组织。

◆临床表现差异很大，包括发病年龄、病情严重程度、特定基因型引起

的不同体征和症状。主要特征：癫痫、痴呆、皮脂腺瘤（典型三联征

发生在不到1/3患者中）

疾病相关知识

结节性硬化（Tuberous sclerosis complex，TSC）



诊断标准

◆ 诊断标准来自2012年国际TSC共识大会，TSC诊断可基于基因
检测结果和/或临床表现

疾病相关知识

诊断
标准

致病性TSC基因突变可作为独立诊断标准；正常不能除外TSC基因标准

包括11项主要表现及6项次要表现

确诊：2个主要表现；或1个主要表现伴≥2个次要表现

可能的诊断：1个主要表现；或≥2个次要表现

临床诊断标准



临床诊断标准

主要表现

◆ 黑色素减退斑（≥3个，直径至少5mm）
◆ 血管纤维瘤（≥3个）或头部纤维斑块
◆ 指（趾）甲纤维瘤（≥2个）
◆ 鲨革样斑
◆ 多个视网膜错构瘤
◆ 皮质发育不良（包括结节和脑白质放射状迁

移线） *
◆ 室管膜下结节
◆ SEGA
◆ 心脏横纹肌瘤
◆ LAM *
◆ 血管平滑肌脂肪瘤（≥2个）

疾病相关知识

次要表现

◆ 斑驳样”皮肤病变

◆ 牙釉质凹陷（>3处）

◆ 口内纤维瘤

◆ 视网膜色素脱失斑

◆ 多发性肾囊肿

◆ 非肾性错构瘤

* 如果仅有LAM和血管平滑肌脂肪瘤，
而无其他特征，则不符合诊断标准



脑部主要病理改变：

◆皮质发育不良

◆室管膜下结节（SEN）：可能逐渐钙化；可见于80%的TSC患者

◆室管膜下巨细胞星形细胞瘤（SEGA）：普遍认为SEGA来自SEN；

可能逐渐钙化；可见于5-15%的TSC患者

◆白质放射状移行线

疾病相关知识

脑部



◆神经系统症状主要有：癫痫、发育迟滞、精神异常、局灶性神

经功能缺失，以癫痫最为常见，其中70%为药物难治性癫痫

◆TSC相关癫痫的治疗：药物、生酮饮食、手术等。外科手术是

药物难治性癫痫的重要治疗手段

疾病相关知识

脑部



◆与癫痫相关颅内病变是幕上皮质结节，然而并不是所有脑内病

变都可以引起癫痫发作，需进行术前评估确定致痫结节

疾病相关知识

脑部

术前
定位

结构影像学（CT/MRI）及功能影像学检查（PET/SPECT）

电（磁）生理技术：脑电图、脑磁图

神经心理评估

症状学与神经科体征：定位致痫结节的基础



◆皮层及皮层下结节

疾病相关知识

MR

女，4岁，TSC。
左额叶、右顶叶皮层下白
质T1WI呈低信号，T2WI

呈高信号。为皮层及皮层
下结节的特征。



◆皮层及皮层下结节

疾病相关知识

男，11月龄，TSC。
T2FLAIR示右额叶、
左顶叶皮层及皮层下
结节。

MR



◆室管膜下结节

疾病相关知识

女，4岁，TSC。
T1WI示左侧侧脑室室管膜
下结节，增强扫描结节强化。

MR



◆室管膜下巨细胞星形细胞瘤

疾病相关知识

A：T2FLAIR示皮质发育异常。
B：T1增强示SEGA（黑色箭
头）及右侧室管膜下结节（白
色箭头）。

MR



◆白质放射状移行线

疾病相关知识

男，8岁，TSC。
T2FLAIR示放射状移行线（白色箭头）、
皮质和皮质下结节（黑色箭头）。

MR



◆有研究认为发作间期18F-FDG PET中致痫结节皮质低代谢范围

明显大于MRI所示病灶大小

疾病相关知识

PET/CT

男，17岁，TSC。
MR示颅内多发皮层及皮层下结节。
其中左侧颞叶处病灶（黄箭头）
PET显示低代谢范围较大，很可能
是引起癫痫的区域。



疾病相关知识

PET/CT

男，10月龄，TSC。T2FLAIR示双侧多发皮层、皮层下结节。PET/MR融合图像提示
多发低代谢灶，其中右颞病灶（红箭头）低代谢范围明显大于MR所示病灶大小。后
行右侧颞叶致痫灶切除术，术后未见发作。



◆有研究显示PET显像剂α-[11C]-methyl-l-tryptophan (AMT)在筛选TSC

患者致痫灶方面有一定作用，表现为致痫灶显像剂摄取增高，其机制尚

不明确。

◆该显像剂特异性较好，即使是对于MRI或18F-FDG PET显示正常的病灶也

有一定作用；但其灵敏度相对较低。

◆仍有约25%的发作起源的皮质结节未见AMT摄取增高。

疾病相关知识

PET/CT



疾病相关知识

PET/CT

男，4岁，TSC-2基因突变。MRI、18F-FDG PET示脑内多发病灶。
AMT-PET示左枕叶AMT摄取浓聚灶。



疾病相关知识

PET/CT

男，5岁，TSC。MRI（图A）、18F-FDG PET（图C）示脑内多发病灶。
AMT-PET（图B）示右侧中央区AMT摄取浓聚灶。后行致痫灶切除术（含
右侧中央区处病灶），预后良好。
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